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SINDROME DE MARFAN (SM)

Doenca sistémica do tecido conjuntivo que apresenta expressividade varidvel e
penetrancia alta. O sistema cardiovascular, esquelético e olhos sdo os principais
afetados. Os pacientes geralmente apresentam habito marfanoide com
dolicostenomelia (indice envergadura/estatura >1,05), e aspecto longilineo.

CRITERIOS DIAGNOSTICOS'

Na auséncia de histdria familiar:

Dilatacao da raiz da aorta (Z-score =2) E ectopia lentis.

Dilatagdo da raiz da aorta (Z-score =2) E Escore Sistémico
> 7 pontos Escore Sistémico de Marfan?

@ Presenca de variante patogénica em heterozigose no gene
FBN1 ja descrita em SM, associada a ectopia lentis ou
dilatagao da aorta.

OBS.: as manifesta¢des da SM podem surgir na vida adulta, logo,
individuos com menos de 20 anos que ndo preenchem critérios
clinicos devem ser reavaliados posteriormente.

INDICACAO DO ESTUDO GENETICO!

@ Individuos com um dos seguintes achados e/ou histdria

familiar compativel com heranca autossémica dominante: Calculadora . Critérios
P s Escore Sistémico  diagndsticos

e Marfan? e Ghent®

Fonte: https://marfan.org/dx/score/

® Dilatagdo da raiz da aorta (Z-score =2 para idade e peso).

® Ectopia lentis (subluxagdo do cristalino), vista em exame
oftalmoldgico com ldmpada de fenda apds dilatacdo da pupila.

® Escore sistémico =7 pontos.?

Rendimento do teste genético >90%

(em individuos com fenétipo de SM cldssica) PRINCIPAIS GENES

- i . RELACIONADOS'
IMPLICACOES CLINICAS DO TESTE GENETICO!

FBN1
® Confirmar um diagndstico no probando, permitindo manejo
clinico especifico. Referéncias:
1. Dietz H. FBN1-Related Marfan Syndrome.
® Rastrear e indicar aconselhamento genético a familiares para 2001
3 R 9 p www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1335/
diagndstico precoce da doenca. 2. The Marfan Foundation website https://
marfan.org/dx/score/

3. Loeys BL, Dietz HC, et Al. 2010.

@ Diferenciar de outras sindromes genéticas que podem levar a dor: 10.1136/1m 2000.072785

um escore positivo (=7) como sindromes de Loeys-Dietz, & Coclho SG ¢ Almeida AG. 2016. Rev Port
. e e . Cardiol; 39(4):215-226.
Shprintzen-Goldberg, Ehlers-Danlos e homocistinuria. 5. Graffunder FP, et al.2017. IntJ Cardiovasc Sci:
30(2).
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